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Title日本の遺伝子診療の現状と課題-「遺伝子診療とその社会文化的側面についてのアンケート調査」から-

















  度数 有効％
1974  1 3.0 
1975  1 3.0 
1980  1 3.0 
1990  1 3.0 
1993  1 3.0 
1994  1 3.0 
1999  1 3.0 
2000  1 3.0 
2001  5 15.2 
2002  2 6.1 
2003  2 6.1 
2004  9 27.3 
2005  2 6.1 
2006  5 3.0 
















  人数 有効％
臨床遺伝専門医 7 19.4 
上記以外の医師 6 16.7 
看護職 0 0.0 
認定遺伝カウンセラー 1 2.8 







事務職 2 5.6 
認定資格所得準備者 4 11.1 
その他 0 0.0 
合計 36 100.0 
 
[A](2):遺伝子診療部門の人員（兼任） 
  人数 有効％
臨床遺伝専門医 77 24.8 
上記以外の医師 101 32.6 
看護職 42 13.5 
認定遺伝カウンセラー 2 0.6 







事務職 15 4.8 
認定資格所得準備者 33 10.6 
その他 12 3.9 











  人数 有効％
臨床遺伝専門医 94 24.2 
上記以外の医師 123 31.7 
看護職 46 11.9 
認定遺伝カウンセラー 3 0.8 







事務職 17 4.4 
認定資格所得準備者 40 10.3 
その他 12 3.1 






[B](4):遺伝学的検査（染色体）   
  件数 有効％
臨床診断に伴う検査 578 41.6 
出生前検査 660 47.5 
保因者検査 90 6.5 
発症前検査 62 4.5 
易罹患性検査 0 0.0 
薬剤感受性検査 0 0.0 
親子鑑定検査 0 0.0 
その他 0 0.0 










  件数 有効％
臨床診断に伴う検査 310 54.0 
出生前検査 39 6.8 
保因者検査 28 4.9 
発症前検査 9 1.6 
易罹患性検査 3 0.5 
薬剤感受性検査 185 32.2 
親子鑑定検査 0 0.0 
その他 0 0.0 
合計 574 100.0 
 
[B](5):研究活動を行っている  
  度数 有効％
はい 20 58.8 
いいえ 14 41.2 






・ 染色体 ・ Ｙ染色体 






・ 不妊症 ・ 症例研究 
・ 超音波検査結果との関連 
・ 奇形症候群 ・ 老年医学 
・ 新生児一過性糖尿病   




・ I-cell病 ・ 先天異常 
 56
・ 21水酸化酵素欠損症   
・ 筋ジストロフィー   
・ 家族性大腸腺腫症（FAP） 
・ 染色体微細構造異常   






・ 福山病 ・ クラッベ病 
・ ミオパチー ・ 神経内科学 









  人数 有効％
臨床遺伝専門医 9 40.9 
上記以外の医師 4 18.2 
看護職 1 4.5 
認定遺伝カウンセラー 1 4.5 







事務職 1 4.5 
認定資格所得準備者 0 0.0 
その他 0 0.0 






  人数 有効％
臨床遺伝専門医 60 32.1 
上記以外の医師 51 27.3 
看護職 31 16.6 
認定遺伝カウンセラー 2 1.1 







事務職 6 3.2 
認定資格所得準備者 17 9.1 
その他 0 0.0 




  人数 有効％
外科 16 6.5 
内科 25 10.2 
神経内科 19 7.7 
眼科・耳鼻咽喉科 8 3.3 
皮膚科 4 1.6 
精神科 11 4.5 
産科婦人科 60 24.4 
小児科 90 36.6 
その他 13 5.3 












  人数 有効％
外科 0 0.0 
内科 6 9.7 
神経内科 7 11.3 
眼科・耳鼻咽喉科 1 1.6 
皮膚科 0 0.0 
精神科 0 0.0 
産科婦人科 15 24.2 
小児科 28 45.2 
その他 5 8.1 


























[C(9)] 30 3 450 62.97 97.95 
[C(10)] 30 3 280 44.60 64.73 




  件数 有効％
臨床診断に伴う検査 438 25.7 
出生前検査 822 48.2 
保因者検査 233 13.7 
発症前検査 117 6.9 
易罹患性検査 5 0.3 
薬剤感受性検査 0 0.0 
親子鑑定検査 6 0.4 
その他 83 4.9 






   度数 有効％
1 神経・筋・精神 7 22.6
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 0 0.0
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 0 0.0
8 皮膚 1 3.2
9 代謝 1 3.2
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 1 3.2
12 血液・凝固・免疫不全 1 3.2
13 奇形症候群 2 6.5
14 染色体異常 8 25.8
15 妊娠関連 8 25.8
16 家族性腫瘍 2 6.5
17 その他 0 0.0
 合計（有効ケース） 31 100.0
 非該当 5  




















    度数 有効％
1 神経・筋・精神 304 26.1
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 0 0.0
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 0 0.0
8 皮膚 7 0.6
9 代謝 4 0.3
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 5 0.4
12 血液・凝固・免疫不全 8 0.7
13 奇形症候群 14 1.2
14 染色体異常 207 17.8
15 妊娠関連 611 52.4
16 家族性腫瘍 6 0.5
17 その他 0 0.0





















   度数 有効％
1 神経・筋・精神 6 21.4
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 1 3.6
5 循環器 0 0.0
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 0 0.0
8 皮膚 1 3.6
9 代謝 2 7.1
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 2 7.1
12 血液・凝固・免疫不全 0 0.0
13 奇形症候群 2 7.1
14 染色体異常 9 32.1
15 妊娠関連 3 10.7
16 家族性腫瘍 2 7.1
17 その他 0 0.0
 合計（有効ケース） 28 100.0
 非該当 8  




















    度数 有効％
1 神経・筋・精神 26 2.2
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 2 0.2
5 循環器 0 0.0
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 0 0.0
8 皮膚 12 1.0
9 代謝 10 0.9
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 6 0.5
12 血液・凝固・免疫不全 0 0.0
13 奇形症候群 7 0.6
14 染色体異常 108 9.3
15 妊娠関連 12 1.0
16 家族性腫瘍 44 3.8
17 その他 0 0.0





















   度数 有効％
1 神経・筋・精神 3 13.6
2 眼科・耳鼻科 1 4.5
3 頭部・顔面 1 4.5
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 1 4.5
6 腎・尿路・性器 1 4.5
7 骨・結合組織 1 4.5
8 皮膚 0 0.0
9 代謝 4 18.2
10 生活習慣病 1 4.5
11 内分泌 1 4.5
12 血液・凝固・免疫不全 0 0.0
13 奇形症候群 2 9.1
14 染色体異常 5 22.7
15 妊娠関連 0 0.0
16 家族性腫瘍 1 4.5
17 その他 0 0.0
 合計（有効ケース） 22 100.0
 非該当 14  




















    度数 有効％
1 神経・筋・精神 35 23.6
2 眼科・耳鼻科 1 0.7
3 頭部・顔面 2 1.4
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 2 1.4
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 2 1.4
8 皮膚 0 0.0
9 代謝 19 12.8
10 生活習慣病 2 1.4
11 内分泌 1 0.7
12 血液・凝固・免疫不全 0 0.0
13 奇形症候群 60 40.5
14 染色体異常 20 13.5
15 妊娠関連 0 0.0
16 家族性腫瘍 4 2.7
17 その他 0 0.0





















   度数 有効％
1 神経・筋・精神 4 20.0
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 1 5.0
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 2 10.0
8 皮膚 1 5.0
9 代謝 3 15.0
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 2 10.0
12 血液・凝固・免疫不全 1 5.0
13 奇形症候群 0 0.0
14 染色体異常 3 15.0
15 妊娠関連 2 10.0
16 家族性腫瘍 1 5.0
17 その他 0 0.0
 合計（有効ケース） 20 100.0
 非該当 16  




















    度数 有効％
1 神経・筋・精神 9 15.3
2 眼科・耳鼻科 0 0.0
3 頭部・顔面 0 0.0
4 消化器・呼吸器 0 0.0
5 循環器 1 1.7
6 腎・尿路・性器 0 0.0
7 骨・結合組織 6 10.2
8 皮膚 1 1.7
9 代謝 12 20.3
10 生活習慣病 0 0.0
11 内分泌 8 13.6
12 血液・凝固・免疫不全 11 18.6
13 奇形症候群 0 0.0
14 染色体異常 5 8.5
15 妊娠関連 4 6.8
16 家族性腫瘍 2 3.4
17 その他 0 0.0





















   度数 有効％
1 神経・筋・精神 1  5.3
2 眼科・耳鼻科 2  10.5
3 頭部・顔面 0  0.0
4 消化器・呼吸器 2  10.5
5 循環器 0  0.0
6 腎・尿路・性器 1  5.3
7 骨・結合組織 1  5.3
8 皮膚 2  10.5
9 代謝 1  5.3
10 生活習慣病 0  0.0
11 内分泌 1  5.3
12 血液・凝固・免疫不全 2  10.5
13 奇形症候群 0  0.0
14 染色体異常 1  5.3
15 妊娠関連 1  5.3
16 家族性腫瘍 3  15.8
17 その他 1  5.3
 合計（有効ケース） 19  100.0
 非該当 19   




















    度数 有効％ 
1 神経・筋・精神 10  17.5
2 眼科・耳鼻科 11  19.3
3 頭部・顔面 0  0.0
4 消化器・呼吸器 2  3.5
5 循環器 0  0.0
6 腎・尿路・性器 1  1.8
7 骨・結合組織 1  1.8
8 皮膚 5  8.8
9 代謝 2  3.5
10 生活習慣病 0  0.0
11 内分泌 1  1.8
12 血液・凝固・免疫不全 6  10.5
13 奇形症候群 0  0.0
14 染色体異常 9  15.8
15 妊娠関連 2  3.5
16 家族性腫瘍 6  10.5
17 その他 1  1.8




  度数 有効％ 
はい 30 90.9 
いいえ 3 9.1 













  度数 有効％ 
回答あり 25 75.8 
回答なし 5 15.2 
合計 30 100.0 




  度数 有効％ 
回答あり 3 10.0 
回答なし 27 90.0 
合計 30 100.0 




  度数 有効％ 
回答あり 5 16.7 
回答なし 25 83.3 
合計 30 100.0 




  度数 有効％ 
回答あり 7 23.3 
回答なし 23 76.7 
合計 30 100.0 











  度数 有効％
回答あり 5 16.7 
回答なし 25 83.3 
合計 30 100.0 




  度数 有効％
回答あり 4 13.3 
回答なし 26 86.7 
合計 30 100.0 




  度数 有効％ 
大変重視している 22 73.3 
ある程度重視している 7 23.3 
それほど重視していない 0 0.0 
全く重視していない 0 0.0 
わからない 1 3.3
合計（有効ケース） 30 100.0 
無回答 3  
非該当 3  














  度数 有効％
大変重視している 17 54.8 
ある程度重視している 11 35.5 
それほど重視していない 1 3.2 
全く重視していない 0 0.0 
わからない 2 6.5 
合計（有効ケース） 31 100.0 
無回答 2  
非該当 3  
合計（全回収数） 36   
 
[C](16):c 血縁者への情報開示の難しさ 
  度数 有効％
大変重視している 18 58.1 
ある程度重視している 11 35.5 
それほど重視していない 1 3.2 
全く重視していない 0 0.0 
わからない 1 3.2 
合計（有効ケース） 31 100.0 
無回答 2  
非該当 3  
合計（全回収数） 36   
 
[C](16):d 宗教的信念の果たす役割 
  度数 有効％
大変重視している 4 12.9 
ある程度重視している 12 38.7 
それほど重視していない 8 25.8 
全く重視していない 2 6.5 
わからない 5 16.1 
合計（有効ケース） 31 100.0 
無回答 2  
非該当 3  







  度数 有効％
大変重視している 7 22.6 
ある程度重視している 13 41.9 
それほど重視していない 6 19.4 
全く重視していない 2 6.5 
わからない 3 9.7 
合計（有効ケース） 31 100.0 
無回答 2  
非該当 3  
合計（全回収数） 36   
 
[c](17):a 社会的支援の必要性 
  度数 有効％
よく問題になる 9 33.3 
時々問題になる 9 33.3 
それほど問題にならない 4 14.8 
問題になったことはない 3 11.1 
わからない 2 7.4 
合計（有効ケース） 27 100.0 
無回答 2  
非該当 7  




  度数 有効％
よく問題になる 8 29.6 
時々問題になる 11 40.7 
それほど問題にならない 2 7.4 
問題になったことはない 3 11.1 
わからない 3 11.1 
合計（有効ケース） 27 100.0 
無回答 2  
非該当 7  
合計（全回収数） 36   
 
[c](17):c 血縁者への情報開示の難しさ 
  度数 有効％
よく問題になる 12 44.4 
時々問題になる 8 29.6 
それほど問題にならない 2 7.4 
問題になったことはない 3 11.1 
わからない 2 7.4 
合計（有効ケース） 27 100.0 
無回答 2  
非該当 7  
合計（全回収数） 36   
 
[c](17):d 宗教的信念の果たす役割 
  度数 有効％
よく問題になる 1 3.7 
時々問題になる 4 14.8 
それほど問題にならない 8 29.6 
問題になったことはない 9 33.3 
わからない 5 18.5 
合計（有効ケース） 27 100.0 
無回答 2  
非該当 7  




  度数 有効％
よく問題になる 3 11.1 
時々問題になる 8 29.6 
それほど問題にならない 7 25.9 
問題になったことはない 6 22.2 
わからない 3 11.1 
合計（有効ケース） 27 100.0 
無回答 2  
非該当 7  


























































































































  度数 延べ件数 
1996年 6 25
1997年 5 25
1998年 5 25
1999年 6 25
2000年 6 26
2001年 11 25
2002年 14 33
2003年 16 52
2004年 22 94
2005年 27 406
合計 118 736
 
 
